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Lactante de 9 meses que consulta en UPED por tinte ictérico de 2 dias de evolucion

Cuadro catarral asociado

No otra sintomatologia /A [2E e e

Embarazo controlado. Cesdrea a las 41+1SG. Peso al
nacimiento 4000g. Cribado metabdlico normal

Hidrocefalia externa benigna
Alimentacion: lactancia materna exclusiva
Calendario vacunal al dia

A. Familiares: madre dieta exenta de carne de cerdo. No
refieren otros antecedentes
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A. sanguinea 25/05

Bilirrubina total (mg/dL) @

Peso: 9,9kg (p 50-75); Talla: 74 cm (p 75-90); Bilirrubina indirecta (mg/dL) 2,12
Perimetro cefdlico: 49 cm (p>97) GOT (U/L) 143
T%36.9 °C; TA: 77/43 mmHg; FC: 120 lat/min
GPT (U/L) 54
Exploracion fisica: PCR (mg/dL) 0.18
TEP estable )
Hemoglobina (g/dL) @
Ictericia conjuntival y tinte ictérico de piel
Macrocefalia. FA a punta de dedo. Hipotonia Htc (%) 17.7
cefdlica y de extremidades. No sostén cefdlico ni VMC (fL) 93.2
sedestacién ’
Faringe levemente hiperémica con abundante Leucocitos (/ul) 11 000
mucosidad Plaquetas (/uL)
Abdomen: Reborde hepdtico de 1 cm, no _
esplenomegalia Coagulacion Normal
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Resto de la exploracién normal




A. sanguinea
Bilirrubina total (mg/dL)
Bilirrubina indirecta (mg/dL)
LDH (U/L)
Haptoglobina (mg/dL)
Folato (ng/mL)
Vitamina B12 (pg/mL)
Hemoglobina (g/dL)
Htc (%)

VMC (fL)

Reticulocitos (%)
Leucocitos (/uL)

Plaquetas (/uL)

25/05
2,32

2,12

6,3
17,7

93,2

11 000
22 000

27/05 Frotis Sangre Periférica
1,82
137 25/05  Presenciade linfocitos activados.
’ Anemia normocitica y
12 440 normocrémica.Trombopenia
confirmada
<10
27/05  Abundantes esquistocitos,
19,2 pleocariocitos. Trombopenia
confirmada
<100
59
18,2
100 Coombs directo: negativo
1,5
6700
83 000
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Hormonas tiroideas Serologia
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TSH 0,99 mU/L T4 LIBRE 1,1 ng/dL CMV IgG y IgM positivos
Resto negativo

Tdéxicos en orina CMV en sangre y orina

Negativos Orina: 1.270.000 Ul/mL
Sangre: Se detecta (<34,5 Ul/ml)

Anormales y sedimento de

orina

Estudio de heces

Bilirrubina negativa
Urobilinégeno normal
Hematies negativo
Resto normal Yo

Cultivo: negativo
Pardsitos: negativos
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Anemias

Regenerativas

I
[ | f
l Hemdlisis \ l Hemorragia \ l Microcitica \

Arregenerativa

Normocitica

Macrocitica

* Sangrado activo « Ferropénica .
* Talasemias .
* Sideroblastos .
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Infiltracion medular

Aplasia medular
A. trastornos
crénicos

A. asociada a
insuficiencia renal
crénica

* A. megalobldstica
* Mielotoxicidad
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Frotis Sangre periférica (SP) Estudio vitaminas, hormonas y metabolitos

Alteracién dc.
metilmaldnico y/o
homocisteina

TSH aumentada
T4y T3 disminuidas

Hipersegmentacion de Déficit Vit B12 y/o dc.
Neutrdfilos fdlico

Hipotiroidismo

v v
Aumentados dc. Ac. Metilmalénico normal
metilmaldnicoy Homocisteina aumentada

homocisteina l

Déficit Vitamina B 12
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Alteracion sintesis DNA Problema en la divisidn celular que
afecta a las 3 lineas hematoldgicas

Aumento
hematopoyesis
medular

Disociacion nucleo- Hematopoyesis

ineficaz

citoplasma

* Aumento celularidad * Hemolisis
medular - Citopenias
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Frotis SP Aspirado médula ésea

« Macroovalacitos * Aumento de la poblacién hematopoyética

* Neutrdfilos hipersegmentados
* Reticulocitos no aumentados
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Clinica

* Pancitopenia
* Hemodlisis
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 Origen: cdrnicos
« Almacén: higado

* Ensangre:

* Haptocorrina (80%)
+ Transcobalamina (20%)

« Absorcion:

1.

Estémago: Acido clorhidrico y
pepsinégeno

Duodeno: se une al Factor

Intrinseco (Fl), producido en las
células parietales gdstricas

[leon terminal: separa la VitB12 y
el Fl, para absorber la primera
hacia el plasma

Large
Intestine

Transcobalamin (TC)
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Liberan la Vitamina B12
de las proteinas cdrnicas.
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HC
B12

v

Terminal
Heum

Salivary Glands

Haptocorrin (HC)

) Parietal Cells
/ 0\

HCI

Pancreas

Pancreatic
Proteases (PP)

Intrinsic

Factor (IF)
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Gastrectomia

Deficiencia Fl

+ Etiologia: Anerr_na
perniciosa
Alteracion ileon
terminal

Bacterias 'y
parasitos

Disminucién

Dietas restrictivas DISIT] | nucic')n
absorcion

ingesta

Deficiencia
receptores

Alteraciéon en Inactivacion por ileales para FI

utilizacion oxido nitroso

Insuficiencia
pancreatica
exocrina

Farmacos

e
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Ac Anti-Fl y anti-células parietales negativos Normal
Serologia celiaquia negativa

Estudio de heces
Analitica materna

Cultivo: negativo
No anemia, VCM normal. Vit B12 Pardsitos: negativos

160pg/mL (bajo <200), dcido félico normal

Antecedentes

Normal
No fdrmacos ni cirugias
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Anemia

pern|C|osa
Alteracion ileon
terminal
D. . :
ISMinucion o o paré_sitos
ingesta Dietas restrictivas i
absorcién ry—
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+ Etiologia:

Deficiencia

- receptores
Alteracion en |l Inactivacion por ileales para FI
utilizacion 6xido nitroso
Insuficiencia

pancreatica
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+ Alteraciones hematoldgicas

Glositis atrofica de Hunter

 Alteraciones digestivas:

« Alteraciones neuroldgicas: Hipotonia

Retraso en el neurodesarrollo

Journal of Paediatrics and

Child Health

doi:10.1111/jpc. 14733

ORIGINAL ARTICLE

Cerebral atrophy in 21 hypotonic infants with severe vitamin B12
deficiency

Can Acipayam (" Hatice Giines (2 Olcay Giingor,> Sevcan ipek,? Nafiz Sarisik? and Nurcan § Demir?

Departments of 'Pediatric Hematology and Oncology, Faculty of Medicine, *Pediatrics, Faculty of Medicine, Kahramanmaras Sutcuimam University,
Kahramanmaras and *Department of Pediatric Neurology, Faculty of Medicine, Pamukkale University, Denizli, Turkey
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Malabsorcion por afectacidn de la mucosa intestinal

Convulsiones
Sincopes
Mareos
Ataxia
Temblores
Parestesias
Fatiga

Dificultad para concentrarse
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Hidroxocobalamina a 1000mcg cada dia intramuscular.

Se cruza y reserva sangre para posible transfusion de concentrado de
hematies

Al 52 dia de tratamiento se asocia Hierro oral
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A. sanguinea
Bilirrubina total (mg/dL)
Bilirrubina indirecta (mg/dL)
LDH (U/L)

Ferritina

Vitamina B12 (pg/mL)
Hemoglobina (g/dL)
Htc (%)

VMC (fL)

Reticulocitos (%)
Leucocitos (/uL)

Plaquetas (/uL)

25/05
2,32

2,12

6,3
17,7

93,2

11 000
22 000

27/05
1,82
1,37

12 440
84
<100
59
18,2
100
1,5
6700
83 000
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29/05
1,77
1,23

5460

86

6,2
19,3

102,1

21500
138 00

31/05
1,18
0,72

2500

48
>2000
55
18,7

102

12 000

84 000

5/06
0,9

1260
52

7.9
pios)

94,5

16 300
546 000
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CMYV positivo

Estudio en sangre pruebas metabdlicas nieecion
adquirida

Valoracion Oftalmolégica %_

Potenciales auditivos evocados
por ORL
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* Mejoria anemia tras inicio tratamiento Hidroxocobalamina

* Mejoria neuroldgica, aunque persiste con cierta hipotonia

IC Rehabilitacion IC Neuropediatria

e Alta con seguimiento por parte de Oncohematologia
* En tratamiento con Hidroxocobalamina - en descenso progresivo
* Se suspende Hierro oral
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* La vitamina B12 es esencial para el desarrollo del sistema nervioso central

 El diagndstico y tratamiento precoz del déficit de vitamina B12 previene la
aparicién de clinica grave
* No se conoce la patogenia de la clinica neuroldgica que aparece en esta entidad.

* Se cree que estd relacionado con la participacién de la VitB12 en la
formacién de mielina

* La clinica neuroldgica suele ser mds frecuente en lactantes alimentados con
lactancia materna exclusiva que reciben cantidades inadecuadas de VitB12

« La sintomatologia mds frecuente en lactantes suele ser hipotonia y retraso en el
neurodesarrollo, que mejora con la administracion de hidroxocobalamina

» Se ha relacionado el déficit de VitB12 con la aparicion de convulsiones, debido al

aumento de homocisteina e
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